Néphropathies héréditaires 


1/ Polykystose rénale autosomique dominante 


La Polykystose rénale autosomique dominante (PKAD) est la plus fréquente des néphropathies 
héréditaires .Sa prévalence est de 1/1000 dans la population générale. 


La PKAD évolue vers l'insuffisance rénale terminale à un âge moyen de 54 ans. 
1/ Circonstances de découverte de la maladie : 
Le plus souvent chez un sujet jeune, pour l’un des motifs suivants : 
A - Manifestations rénales : 
HTA. 
Douleurs lombaires ou pesanteur. 
Hématurie macroscopique. 
Lithiases rénales, Coliques néphrétiques. 
Infection d’un kyste. 
Insuffisance rénale. 
- Découverte de kystes rénaux à l'échographie : fortuitement ou lors d’une enquête familiale 
B - Parfois manifestations extra rénales : 
- Kystes hépatiques, spléniques, pancréatiques, ovariens.… 
- Anévrysmes des artères cérébrales 
- Hernie inguinale 


- Diverticulose colique 


- Anévrysmes des artères coronaires avec risque de thromboses des artères coronaires et infarctus 
du myocarde. Prolapsus de la valve mitrale et bicuspidie aortique. 


HVG : retentissement de l’'HTA 
Prise en charge thérapeutique : 
**Avant le stade d'insuffisance rénale terminale : le traitement est non spécifique : 
*Boissons abondantes environ : 2litres/ jour pour la prévention des lithiases et des infections. 
*Contrôle tensionnel avec un objectif de PA inférieure ou égale à 130/80 mm Hg. 
* Le traitement des lithiases et des infections. 


* Contrôle de la dyslipidémie si elle existe. 


**Au stade d'insuffisance rénale terminale : 
Prise en charge en hémodialyse. 


Si on envisage une transplantation rénale, il faut réaliser une néphrectomie pour préparer la mise en 
place du greffon et éviter la surinfection ultérieure des kystes. 


2/Syndrome d’ALPORT 


Le syndrome d’Alport est une maladie familiale (héréditaire) d'évolution progressive qui peut 
provoquer une insuffisance rénale chronique terminale, une surdité et une atteinte de l’œil. Il est dû 
à l’anomalie d’une structure nécessaire au soutien des cellules rénales : la membrane basale 
glomérulaire. Dans le syndrome d’Alport, un constituant essentiel de cette membrane basale est 
affecté : le collagène de type IV. Ce syndrome a été décrit en 1927 par le Dr Cecil A. Alport chez trois 
générations d’une famille britannique, d’où son nom. 


Clinique : 
Atteinte rénale : Cette atteinte se manifeste par : 


- une hématurie. C’est souvent la première manifestation : du sang est présent dans les urines 
micro ou macroscopique. Cela peut se produire de manière spontanée, après un effort physique 
important, ou encore après un épisode infectieux, mais ne dure jamais. 


- une protéinurie. La présence de protéines dans les urines (plus précisément la présence 
d’albumine dans les urines, l’albuminurie) est un signe de progression de la maladie : la protéinurie 
est généralement faible lorsque l’atteinte rénale apparaît et elle augmente quand la maladie 
progresse. 


- une insuffisance rénale chronique (IRC) .En progressant, la maladie conduit à l'insuffisance rénale 
chronique. L’insuffisance rénale chronique évolue avec le temps vers l'insuffisance rénale terminale 
qui nécessite une prise en charge particulière par épuration extra rénale (Dialyse, transplantation 
rénale) 


Atteinte oculaire : 


-Lenticone antérieur ou postérieur (déformation en cône de la lentille soit dans la chambre 
antérieure ou postérieure). 


-Des opacités cristalliniennes 
-Maculopathie dégénérative ou 


-Périmaculopathie dégénérative peuvent également se voir (examen au FO +examen à la lampe à 
fente). 


Atteinte auriculaire : 
- Surdité de perception bilatérale à l’audiogramme. 
Biologie : insuffisance rénale avec élévation de l’urée et de la créatininémie 


Radiologie : En cas d’IRC, atrophie rénale bilatérale. 


Ponction biopsie rénale : Aspect irrégulier (épaississement et amincissement) des membranes 
basales glomérulaires et tubulaires. 


Evolution : vers l'insuffisance rénale chronique terminale. 


Traitement : Aucun traitement spécifique n'existe. Au stade terminal de la maladie, prise en charge 
par dialyse . La transplantation rénale est possible et donne de bons résultats. 


